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Points Forts a comprendre 


• devaluation du developpement des caracteres 
sexuels et du volume des testicules, 

ainsi que le suivi des courbes de croissance 
en taille et de l’indice de corpulence, font partie 
de 1'examen clinique de l'enfant et de l’adolescent. 

• La prise en charge d’un enfant amene 
pour puberte precoce se fait en 3 etapes : 

- s’agit-il d'une puberte precoce pathologique 
ou d’une variante de la puberte normale ; 

- en cas de puberte precoce pathologique, 
est-elle centrale ou peripherique ; 

- en cas de puberte precoce centrale est-elle 
secondaire a une lesion et y a-t-il une indication 
a un traitement freinateur ? 

En effet, 1'augmentation prematuree de la secretion 
de steroides sexuels peut induire une soudure 
prematuree des cartilages de croissance 
aboutissant a une reduction de la taille adulte. 

• Le retard pubertaire peut etre du a une anomalie 
hypothalamo-hypophysaire, gonadique ou etre 
de type retard pubertaire simple. 


L a puberte est la periode de transition entre 
l’enfance et l’etat adulte. Elle s’exprime sur le 
plan clinique par un developpement des carac- 
teres sexuels et par une acceleration de la vitesse de 
croissance staturale. Elle conduit a 1’ acquisition des 
fonctions de reproduction. 

Puberte normale 

Etapes de I’activation pubertaire 

Le phenomene initiateur de la puberte est encore mal 
compris. En effet, le demarrage de la puberte est secon- 
daire a une activation et (ou) a une desinhibition de 


F hypothalamus. Cela induit des activations successives 
de l’antehypophyse, des gonades, puis des tissus cibles 
peripheriques. Des phenomenes de retrocontrole existent 
entre chacune des etapes. En effet, 1’ hypothalamus 
secrete de maniere pulsatile du luteinizing hormone 
releasing hormone (LH-RH, appelee aussi LRF ou 
GnRH). L’ augmentation de LH-RH induit une augmen- 
tation de la secretion de gonadotrophines par l’ante- 
hypophyse ( luteinizing hormone ou LH et folliculo- 
stimulating hormone ou FSH) et des changements de 
leur pulsatilite. L’ augmentation de la secretion de FSH 
et de LH induit un developpement des gonades. Chez le 
garcon. 1’augmentation de FSH induit un developpement 
des tubes seminiferes et 1’augmentation de LH induit 
une stimulation des cellules de Leydig et une secretion 
de testosterone. Ainsi, les gonades augmentent leur 
secretion de steroides sexuels, testosterone par les testicules 
chez le gargon et cestradiol puis progesterone par les 
ovaires chez la fille. Ce phenomene est appele «gona- 
darche ». Les surrenales interviennent dans le develop- 
pement de la pilosite sexuelle en augmentant leur secretion 
de dehydro-epiandrosterone (DHA). Ce phenomene 
appele « adrenarche » debute avant la « gonadarche », 
vers l’age de 8 ans chez la fille et de 10 ans chez le garcon. 
Les modifications hormonales qui surviennent a la 
puberte sont : une modification de la reponse des gonado- 
trophines a la LH-RH (test) avec apparition d’un pic de 
LH superieur au pic de FSH ; une augmentation de la 
concentration plasmatique de testosterone chez le gargon 
(passage de < 0,05 a > 0,5 ng/ml, pour arriver a un taux 
adulte de 5 a 10 ng/mL) et de 1’ estradiol (> 20 pg/mL) puis de 
la progesterone en phase luteale chez la fille (tableau I). 

Tableau I 

Etapes de I’activation pubertaire 


Gonadarche 

Organe Hormone 

Hypothalamus LH-RH ou LRF ou GnRH 
Antehypophyse LH et FSH (pic LH > pic FSH) 
Gonades 71 testosterone > 0,5 ng/mL 

71 oestradiol > 20 pg/mL 

Developpement des caracteres sexuels secondaires 
+ acceleration de la croissance 

Adrenarche 

Les hormones surrenales participent a la pilosite sexuelle. 
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Developpement des caracteres sexuels 

Les caracteres sexuels apparaissent dans 95 % des cas 
entre 8 et 13 ans (moyenne 1 1,5 ans) chez la fille et entre 
9 et 14 ans (moyenne 12,5 ans) chez le gar£on. Le 
developpement des caracteres sexuels secondaires est 
cote de 1 a 5 selon la classification de Marshall et 
Tanner, le stade 1 correspondant a F aspect prepubere et 
le stade 5 au developpement adulte. 

II y a des variations de l’age de demarrage pubertaire 
d’un enfant a l’autre, mais la sequence d’apparition 
des caracteres sexuels secondaires est en regie generate 
respectee. Chez la fille, le premier signe est le develop- 
pement d’un bourgeon mammaire (souvent unilateral au 
debut) accompagne ou suivi de Fapparition d’une pilosite 
pubienne. La pilosite axillaire apparait 1 an a 1 an et demi 
apres. L’intervalle moyen entre le debut du developpe- 
ment des seins et Fapparition des premieres regies est de 
2,2 ans. Celles-ci ne deviennent cycliques qu’ apres 1 a 
2 ans et les premiers cycles sont anovulatoires. Chez le 
gar£on, le signe qui indique le demarrage pubertaire est 
F augmentation du volume des testicules. Cette 
augmentation temoigne du developpement des tubes 
seminiferes. Les testicules prepuberes mesurent autour 
de 2 x 1 cm et des dimensions testiculaires superieures a 
3x2 cm indiquent une activation de l’axe hypothalamo- 
hypophyso-testiculaire. La secretion de testosterone 
contribue, avec les hormones surrenales, au developpe- 
ment de la pilosite sexuelle. Elle induit une augmenta- 
tion des dimensions de la verge, des erections et une 
mue de la voix. 11 est frequent d’observer au cours de la 
puberte une intumescence mammaire appelee gyneco- 
mastie. Celle-ci est parfois douloureuse. Elle est le plus 
souvent transitoire. 

■ Croissance pubertaire 

La vitesse de croissance staturale s’accelere a la puberte : 
le gain statural annuel passe de 5 cm avant la puberte a 
9 cm durant le pic de croissance pubertaire. L’age 
moyen a la survenue de ce pic est de 12 ans chez la fille 
et de 14 ans chez le gar£on. Le nombre total moyen de 
centimetres pris entre le debut de F acceleration staturale 
pubertaire et la taille adulte est de 25 cm chez la fille et 
de 28 cm chez le gar£on. II represente 16 % de la taille 
adulte. Le nombre total moyen de centimetres pris entre 
la premiere menstmation et la taille adulte est de 7 cm 
lorsque la premiere menstruation survient a 13 ans. La 
difference de taille adulte est de 13 cm entre les gar£ons 
et les filles. Cette difference vient essentiellement du 
fait que le pic de croissance pubertaire survient plus tot 
et est moins ample chez la fille que chez le gar£on. En 
effet, la taille adulte est atteinte en moyenne a 16 ans 
chez la fille et a 18 ans chez le gar£on. Cette difference 
de duree totale de la croissance de 2 ans conduit a une 
difference de taille adulte d’environ 10 cm. 

La taille adulte resulte de l’equilibre entre deux processus 
au niveau des cartilages de croissance, croissance et 
maturation, aboutissant a leur fermeture par fusion epi- 


physaire. Trois hormones augmentent a la puberte : les 
steroldes sexuels (cestradiol ou testosterone), l’hormone 
de croissance (GH) et insulin-like growth factor I (IGFI). 
Le role respectif et la sequence d' intervention des ste- 
roides sexuels, de GH et de IGFI dans F acceleration de 
la vitesse de croissance a la puberte ne sont pas encore 
clairs. Classiquement, cette acceleration est attribute a 
F augmentation de IGFI. Cependant des modeles animaux 
et cliniques suggerent que les steroides sexuels ont un 
effet direct sur les cartilages de croissance a la puberte. 
L’age osseux correspond pour un individu a l’age reel de 
la majorite des individus de son sexe qui ont la meme 
maturation squelettique. Pour determiner l’age osseux, 
la methode la plus utilisee est celle de Greulich et Pyle. 
Elle utilise la radiographie de la main et du poignet 
gauches de face (un seul cliche). L’ apparition de l'os 
sesamoide du pouce est un repere commode car elle est 
en general contemporaine du demarrage pubertaire ; elle 
correspond a un age osseux de 1 1 ans chez la fille et de 
13 ans chez le gar£on. L’age osseux permet d’approcher 
la fraction de sa taille adulte qu’un individu a deja prise, 
et done sa potentialite de croissance residuelle jusqu’a la 
taille adulte. La prediction de taille adulte se calcule, 
pour un enfant donne, a partir de sa taille et de son age 
osseux. La methode la plus utilisee est celle de Bayley 
et Pinneau. 11 y a une marge d’erreur entre la taille 
predite et la taille adulte. 


VARIANTES DE LA PUBERTE NORMALE 

Elies sont aussi appelees pubertes precoces partielles ou 
pubertes precoces dissociees. Elies ne correspondent 
pas a une entite nosologique reelle, mais elles posent des 
problemes de diagnostic differentiel avec les pubertes 
pathologiques. 

Developpement premature isole 
des seins chez la fille 

II est aussi appele premature thelarche. Son mecanisme 
n’est pas clair : stimulation transitoire par l’hypothalamo- 
hypophyse des ovaires ou « sensibilite accrue » des 
recepteurs de la glande mammaire a la faible quantite 
d’cestrogenes qui est secretee normalement avant la 
puberte. Le diagnostic de premature thelarche , et done 
F exclusion d’une puberte precoce pathologique, est fait 
sur l’age (le plus souvent < 3 ans) et le caractere isole du 
developpement des seins : il n’y a ni developpement de 
la pilosite sexuelle, ni acceleration de la vitesse de croissance 
staturale, ni avance significative (> 1 an) de l’age osseux 
pour l’age chronologique. Le taux plasmatique d’cestradiol 
est prepubere (< 20 pg/mL). Lorsque le diagnostic de 
premature thelarche est retenu, aucun traitement n’est 
necessaire. II faut cependant s’ assurer que le develop- 
pement des seins reste isole, et ce avec un recul de plus 
de 1 an. Son evolution se fait le plus souvent vers la 
regression spontanee. 
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Developpement premature isole 
de la pilosite sexuelle 

II est aussi appele premature pubarche ou premature 
adrenarclie. II correspond a une maturation surrenale 
precoce avec un taux plasmatique eleve de DHA et de 
son sulfate. II s’agit le plus souvent (80 % des cas) d’une 
ftlle agee de 6 a 8 ans, qui a un developpement premature 
de la pilosite pubienne, associe ou non a une pilosite 
axillaire ou a une acne. Le diagnostic de premature 
pubarche est fait sur le caractere isole de la pilosite 
sexuelle: il n’y a ni developpement des seins, ni autre 
signe d'hyperandrogenie (hirsutisme, augmentation du 
volume du clitoris), ni acceleration de la vitesse de 
croissance staturale, ni avance significative de l’age 
osseux pour l’age chronologique. Les taux plasmatiques 
de 170H-progesterone (norme < 2 ng/mL) et de testo- 
sterone (norme < 0,2 ng/mL) sont normaux ; cela est contre 
une hyperplasie congenitale des surrenales a revelation 
tardive et une tumeur secretant des androgenes. 

■ Variations des premieres menstruations 

Un tres faible pourcentage de filles bien portantes (< 5 %) 
debutent leur puberte par des menstruations. Ainsi, lors- 
qu’une ftlle de 10 a 11 ans est vue pour un saignement 
genital alors qu’elle n'a aucun autre signe de developpement 
pubertaire, il s’agit le plus souvent d’un signe de demur- 
rage pubertaire. Cependant, le saignement peut etre du a 
une cause locale, en particular une tumeur ou un corps 
etranger intravaginaux. En cas de doute, un examen 
gynecologique adapte a l’age permet d’exclure une anomalie. 
A l’inverse, le delai entre le debut clinique de la puberte 
et la survenue des premieres regies peut etre superieur a 
la normale. Le delai est considere comme anormal lors- 
qu’il est superieur a 3,5 ans. Cela conduit a rechercher 
des causes psychologiques, nutritionnelles, locales voire 
une insuffisance ovarienne partielle. 

Puberte avancee 

Elle est definie par un demarrage pubertaire entre 8 et 
10 ans chez la ftlle, et entre 9 et 11 ans chez le gar£on. 
Elle pose 2 questions : faut-il rechercher une pathologie 
a son origine ? Y a-t-il un risque de reduction de la taille 
adulte? L’ existence de pubertes avancees familiales est 
contre une pathologie. Lorsqu’il n’y a pas de puberte 
avancee familiale ou que la progression clinique de la 
puberte est anormalement rapide, un examen neuro- 
radiologique de la region hypothalamo-hypophysaire et 
des voies optiques permet d’exclure une tumeur de cette 
region. Une puberte avancee peut reduire le potentiel de 
croissance de 5 cm au maximum. Cette reduction ne 
pose pas de probleme lorsque la taille de 1’ enfant est 
proche de la moyenne, mais elle peut aggraver le deficit 
statural d’un enfant deja petit. Ainsi la survenue d’une 
puberte avancee, d’ evolution rapide, chez un enfant 
ayant une petite taille constitutionnelle peut etre une indi- 
cation a freiner sa puberte. Cependant, une telle decision 
doit etre limitee a de rares cas et prise en service specialise. 


Pubertes precoces 

La puberte precoce est definie par le developpement des 
caracteres sexuels avant l’age de 8 ans chez la fille et de 
9 a 10 ans chez le gargon. On distingue les pubertes 
precoces pathologiques des variantes de la puberte nor- 
male. Les pubertes precoces pathologiques peuvent etre 
d’ origine : 

- centrale : ce sont les pubertes precoces vraies, secondaires 
a une activation prematuree de l’axe hypothalamo- 
hypophyso-gonadique ; 

- peripherique : ce sont les pseudo-pubertes precoces, 
secondaires a une production anormale de steroides 
sexuels, secretion d’origine gonadique ou surrenalienne, 
independante d’une stimulation hypothalamo-hypo- 
physaire. 

La prise en charge d’un enfant adresse pour puberte 
precoce doit repondre successivement a 3 questions. 
S’agit-il d’une puberte precoce pathologique ou d’une 
variante de la puberte normale ? En cas de puberte pre- 
coce pathologique, est-elle centrale ou peripherique ? 
En cas de puberte precoce centrale est-elle secondaire 
a une lesion et y a-t-il une indication a un traitement 
freinateur ? 

■ Diagnostic de I’origine 

d’une puberte precoce pathologique 

• Chez la fille : le motif de consultation est le develop- 
pement avant l’age de 8 ans des seins, de la pilosite 
sexuelle, de menstruations et (ou) 1’ acceleration de la 
vitesse de croissance staturale. L’ association du deve- 
loppement des seins et de la pilosite sexuelle est le motif 
de consultation le plus frequent; il correspond le plus 
souvent a une puberte precoce centrale. Cela est confirme 
par la reponse des gonadotrophines (LH et FSH) a l’in- 
jection de LH-RH (test). 

Les pubertes precoces peripheriques isosexuelles sont 
dues a une production anormale d’cestrogenes d’origine 
ovarienne ou surrenale. Cette production donne un 
tableau d’cestrogenisation (developpement des seins, 
metrorragies). Les tumeurs s’expriment rarement par 
des signes d’cestrogenisation au l el plan, mais par un 
syndrome abdomino-pelvien. 

Les pubertes precoces peripheriques heterosexuelles 
sont dues a une production anormale d’ androgenes 
d’origine ovarienne ou surrenale. Cette production 
donne un tableau d’hyperandrogenie (developpement de 
la pilosite sexuelle, hirsutisme, augmentation du volume 
du clitoris). Elle peut venir d’une tumeur ovarienne ou 
surrenale, mais le plus souvent elle est due a une hyper- 
plasie congenitale des surrenales a revelation tardive. 

• Chez le gargon : le motif de consultation est le plus 
souvent un developpement avant l’age de 10 ans de la 
pilosite sexuelle et d’une augmentation de la taille de la 
verge, avec survenue directions. Le volume testiculaire 
est l’element qui guide vers l’origine centrale ou peri- 
pherique de la puberte precoce. En effet, des dimensions 
testiculaires pubertaires (superieures a 3 x 2 cm) indiquent 
une origine centrale. La reponse des gonadotrophines 
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(LH et FSH) a l’injection (test) de LH-RH est de type 
pubertaire. Si les dimensions testiculaires sont prepu- 
beres (2x1 cm), le taux plasmatique de testosterone 
guide l’enquete etiologique. S’il est bas, inferieur a 
0,5 ng/mL, 1’ association pilosite sexuelle precoce et 
dimensions testiculaires prepuberes oriente vers un 
developpement premature non pathologique de la pilosite 
sexuelle. Cette situation est rare chez le gar£on et doit 
rester un diagnostic d’exclusion. Si le taux plasmatique 
de testosterone est superieur a 0,5 ng/mL, il s’agit d’une 
puberte precoce peripherique isosexuelle. La production 
de testosterone peut etre d’origine testiculaire ou surre- 
nalienne (avant tout une hyperplasie congenitale des 
surrenales a revelation tardive ou tumeur). Si cette 
recherche est negative alors que le taux plasmatique de 
testosterone est superieur a 0,5 ng/mL, il peut s’agir 
d’une puberte precoce centrale a son debut, vue avant 
F augmentation du volume testiculaire. 

Les pubertes precoces peripheriques heterosexuelles 
sont dues a une production anormale d’estrogenes d’ori- 
gine testiculaire ou surrenale. Cette production donne 
une gynecomastie. Elle peut venir d’une tumeur testi- 
culaire ou surrenale. 

■ Pubertes precoces centrales 

Elies sont beaucoup plus frequentes que les pubertes 
precoces peripheriques. 

• Formes etiologiques : le mecanisme qui induit 1’ acti- 
vation prematuree de l’axe hypothalamo-hypophyso- 
gonadique est dans presque tous les cas inconnu. 
Les causes des pubertes precoces centrales ont une 
repartition differente selon le sexe : elles sont le plus 
souvent (80% des cas) idiopathiques chez la fille et 
lesionnelles chez le gar§on. En effet si la frequence des 
formes lesionnelles est la meme dans les deux sexes, les 
formes idiopathiques sont beaucoup plus frequentes 
chez les filles que chez les gar£ons. Le probleme de 
cause de la puberte precoce centrale se pose diffe- 
remment selon le contexte dans lequel elle survient. En 
effet, dans certains cas, il est facile de la rapporter a 
une cause, soit parce qu’elle survient chez un enfant 
traite pour une pathologie connue pour etre cause de 
puberte precoce centrale (hydrocephalie, gliome du 
chiasma, antecedents d’irradiation cranienne), soit parce 
qu’elle s’accompagne de signes neurologiques, ocu- 
laires ou cutanes (maladie de von Recklinghausen) qui 
orientent d’emblee vers une cause. Mais le plus 
souvent, la puberte precoce centrale parait isolee au 
premier examen. Un examen neuroradiologique est fait 
de maniere systematique devant toute puberte precoce 
centrale. Il doit permettre de bien analyser la region 
hypothalamo-hypophysaire et les voies optiques, les 
deux causes les plus frequentes etant le gliome des voies 
optiques et l'hamartome hypothalamique. En cas de 
tumeur intracranienne, les indications therapeutiques 
sont fonction du type et de la localisation de celle-ci : 
exerese, radiotherapie, chimiotherapie, ou abstention 
therapeutique avec surveillance. 


• Formes evolutives : les pubertes precoces centrales 
lesionnelles et celles du gar£on sont evolutives et le 
traitement freinateur est necessaire. A l’inverse, chez la 
fille ayant une puberte precoce centrale idiopathique, 
l’evolutivite est variable d’un cas a l’autre. Le plus souvent 
(60 % des cas), il s’agit d'une forme classique evolutive 
necessitant un traitement freinateur d’emblee. Plus rare- 
ment, il s’agit d’une forme peu evolutive qui ne necessite 
pas de traitement freinateur d’emblee a condition de 
pouvoir assurer une surveillance semestrielle. 

■ Traitement 

L’ augmentation prematuree de la secretion de steroides 
sexuels augmente la vitesse de croissance staturale et 
accelere la progression de Page osseux. Cela peut induire 
une soudure prematuree des cartilages de croissance et 
done reduire la duree de la croissance, aboutissant a la 
reduction de la taille adulte. Les analogues du stimulus 
hypothalamique des cellules gonadotropes de l’hypo- 
physe (LH-RH) sont utilises a forte dose pour freiner la 
secretion des gonadotrophines par l’hypophyse. Ce 
freinage est du a l’occupation par la LH-RH administre 
du recepteur de l’hypophyse au LH-RH endogene. 
11s suppriment l’activite hypophyso-gonadique, et done 
la secretion de steroides sexuels. Us freinent ainsi la 
progression de Page osseux. A P arret du traitement, le 
developpement pubertaire reprend. Il n’a pas ete rapporte 
d’ effet secondaire de ce traitement. La fonction de 
reproduction ne devrait pas etre alteree, mais cela demande 
a etre confirme avec plus de recul. Du fait de ces elements 
et du cout eleve des analogues du LH-RH, la decision de 
traitement est a prendre en service specialise. 

Retards pubertaires 

Le retard pubertaire est defini par P absence de develop- 
pement des caracteres sexuels au-dela de Page de 13 ans 
chez la fille et de 14 ans chez le gar£on. On distingue le 
retard pubertaire pathologique du retard pubertaire 
simple, e’est-a-dire suivi d’un developpement pubertaire 
spontane complet. Le retard pubertaire simple est beau- 
coup plus frequent chez le gar£on que chez la fille. Il est 
responsable d’un retard a P acceleration de la vitesse de 
croissance staturale, acceleration qui survient normalement 
a la puberte. Ceci explique que le motif de consultation 
soit souvent la petite taille (figure). 

Nous detaillerons les problemes les plus frequents : les 
causes, la conduite a tenir devant un retard pubertaire du 
gar£on, le syndrome de Klinefelter, le syndrome de 
Turner et les indications therapeutiques. 

■ Formes etiologiques 

Les causes du retard pubertaire peuvent etre classees en 
3 groupes (tableau II) : les anomalies hypothalamo- 
hypophysaires, les anomalies gonadiques, et le retard 
pubertaire simple. Les anomalies peuvent etre congenitales 
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pubertaire simple : le pic de croissance pubertaire est retarde 
ce qui induit un changement transitoire de couloir de croissance. 


ou acquises. Les taux plasmatiques de gonadotrophines 
(FSH et LH) sont normaux ou bas dans les anomalies 
hypothalamo-hypophysaires et dans le retard pubertaire 
simple, et eleves dans les anomalies gonadiques. 
Cependant, cette elevation n’apparait que lorsque l’age 
osseux a depasse 11 ans chez la fille et 13 ans chez le 
gar£on. Ainsi, la mesure de ces taux permet de distin- 
guer les anomalies gonadiques des autres groupes. Chez 
le gar£on, l’anomalie testiculaire peut etre limitee a la 
fonction tubulaire (spermatogenese) et dans ce cadre 
seule la FSH est elevee alors que la LH est normale. 

Conduite du diagnostic chez le gar^on 

La demarche diagnostique devant un gar£on ayant un 
retard pubertaire peut se faire en 4 e tapes. 

1. Absence de puberte ou signes de demarrage 
pubertaire 

Le plus souvent a la premiere consultation pour retard 
pubertaire, il y a une augmentation des dimensions des 
testicules (superieures a 3 x 2 cm); cela indique que 


Tableau II 

Causes de retard pubertaire 


Anomalies hypothalamo-hypophysaires 
(hypogonadismes hypogonadotropes) 


Congenitales 

Insuffisance hypophysaire 

□ globale 

□ isolee en gonadotrophines avec ou sans anosmie 

Acquises 

Tumeurs (craniopharyngiome, adenome a prolactine) 
Irradiation 

Fonctiomielles 

Affection chronique decompensee 

Troubles psychologiques (dont anorexie mentale) 


Anomalies gonadiques 
(hypogonadismes hypergonadotropes) 


Fille 

Congenitales 

Anomalies des chromosomes sexuels 

□ syndrome de Turner 

□ dysgenesies gonadiques pures 46XX ou 46XY 
Insuffisances ovariennes primitives 

Acquises 

□ chimiotherapie 

□ irradiation 

□ auto-immunes 

Garmon 

Congenitales 

Anomalies des chromosomes sexuels 

□ syndrome de Klinefelter (47.XXY) 

□ dysgenesies gonadiques (45,X/46,XY) 

Anorchidie, ectopie testiculaire 

Acquises 

□ chimiotherapie 

□ irradiation 

□ infection, torsion, traumatisme 


Retard pubertaire simple 


l'axe hypothalamo-hypophyso-testiculaire est proba- 
blement normal. Le developpement de la pilosite 
sexuelle est moins informatif que F augmentation des 
dimensions des testicules car il est en partie du a 
F augmentation des androgenes surrenaux. L’age osseux 
est inferieur a l’age chronologique. 
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2. S’agit-il d’une retard pubertaire 
pathologique ou simple ? 

Chez le gar£on, il s’agit dans 80% des cas d’un retard 
pubertaire simple. Cependant, c’est un diagnostic d’ex- 
clusion. Les elements en faveur de ce diagnostic sont: 
F existence de retards pubertaires simples dans la famille 
et un taux plasmatique de gonadotrophines non eleve. 
En effet s’il est eleve (superieur a 5 a 9 U/L selon les 
normes du laboratoire), il indique une lesion primitive 
des 2 testicules. Lorsque le taux plasmatique de 
gonadotrophines reste bas malgre un age osseux supe- 
rieur a 13 ans, cela peut correspondre soit a un deficit en 
gonadotrophines, soit a un retard pubertaire simple. La 
reponse des gonadotrophines a la LH-RH (test) est typi- 
quement discriminante : en cas de deficit en gonado- 
trophines, les taux plasmatiques de gonadotrophines 
sont bas et n'augmentent pas apres injection de LH-RH ; 
en cas de retard pubertaire simple, ils augmentent. 
Cependant il est souvent difficile, lorsque Page osseux 
est inferieur a 13 ans, de distinguer un deficit partiel en 
gonadotrophines d’un retard pubertaire simple. 

3. La petite taille est-elle due uniquement 
au retard pubertaire ? 

Le pic de croissance pubertaire survient en moyenne a 
Page de 14 ans chez le gar£on. En cas de retard puber- 
taire, le pic de croissance est retarde, ce qui induit 
un changement de couloir de croissance. Cela pose 
2 questions : d’une part, celle de ne pas meconnaitre une 
pathologie qui serait responsable du retard pubertaire 
et du changement de couloir de croissance ; d’ autre part, 
une fois une pathologie exclue, de discuter un traitement 
par la testosterone. Une pathologie peut en effet s’exprimer 
a cet age par un ralentissement statural : malabsorption, 
deficit en GH idiopathique ou surtout tumoral (en 
particulier par craniopharyngiome) ou beaucoup plus 
rarement hypercorticisme ou hypothyroidie par thyroidite. 
Le changement de couloir de croissance secondaire a un 
retard pubertaire pose la question de savoir s’il y a une 
indication a evaluer la secretion de GH. L’ interpretation 
des resultats de cette evaluation peut etre difficile et ce 
en raison de la frequence elevee, dans ce contexte, de 
deficits transitoires dits fonctionnels de la secretion de GH. 
En effet, un pic bas de GH est trouve chez environ un 
tiers des gar£ons evalues pour retard pubertaire et deficit 
statural. Le deficit en GH decouvert a l’age pubertaire 
est, dans la grande majorite des cas, transitoire, en 
dehors des deficits hypophysaires acquis secondaires a 
une lesion organique (en particulier une tumeur) de cette 
region. De plus, un deficit transitoire en GH ne reduit 
pas la taille adulte; il n’est done pas une indication a un 
traitement par GH. 

Syndrome de Klinefelter 

Le syndrome de Klinefelter survient dans 1 pour 1 000 
naissances de garcons. Il associe de maniere constante 
une anomalie chromosomique et une insuffisance de la 


spermatogenese. Le plus souvent le caryotype est 
47,XXY. Le (ou les) chromosome(s) X supplementaire(s) 
resulte d’une non-disjonction des chromosomes sexuels 
a la meiose durant la gametogenese chez la mere ou 
chez le pere. L’ insuffisance de la spermatogenese est 
responsable d’une non-augmentation du volume des 
testicules a la puberte, d’une augmentation du taux 
plasmatique de FSH et d’une sterilite a l’age adulte. Par 
contre, la production de testosterone est totalement ou 
partiellement preservee. Elle est le plus souvent suffi- 
sante pour induire une virilisation, mais un epuisement 
se produit souvent au-dela de Page de 30 ans. Les autres 
signes sont inconstants: grande taille, gynecomastie, 
retard du developpement mental et difficultes scolaires, 
cardiopathie congenitale, ectopie des testicules et ano- 
malies morphologiques. 

Parmi les anomalies observees dans le syndrome de 
Klinefelter, celles qui constituent reellement un probleme 
sont la sterilite et l’existence de difficultes mentales et 
scolaires. Le developpement pubertaire, spontane ou 
induit, et la vie sexuelle sont normaux. La difficulty 
majeure dans le conseil des couples ayant un foetus atteint 
est notre incapacity a prevoir le risque de retard mental. 

■ Syndrome de Turner 

La frequence de ce syndrome a la conception est de 
1,5% mais, du fait de la frequence elevee d’avortements 
spontanes, sa frequence est de 1 pour 3 500 naissances 
de filles. Il associe une anomalie d'un chromosome X, 
une petite taille et une dysgenesie gonadique. Il peut 
s’agir d’une anomalie de nombre (1 seul chromosome X), 
d’une mosaique ou d’une anomalie de structure. La 
taille adulte moyenne des filles qui ont un syndrome de 
Turner varie de 142 a 147 cm selon les pays ou les don- 
nees ont ete recueillies et selon la taille cible, calculee a 
partir des tailles parentales. La dysgenesie gonadique est 
responsable de f absence de developpement spontane de 
la puberte (80% des cas), d’une augmentation du taux 
plasmatique des gonadotrophines (FSH et LH) et de la 
sterilite. Cependant des grossesses sont possibles dans 
2 % des cas. Les organes genitaux internes (vagin et 
uterus) sont feminins, normaux dans la majorite des cas. 
Les autres signes sont inconstants : lympheedeme des 
mains et des pieds a la naissance, anomalies morpho- 
logiques dont les plus frequentes sont un cou court voire 
palme ( pterygium colli), avec implantation basse des 
cheveux, thorax large et cubitus valgus, naevus frequents 
et nombreux, cardiopathies congenitales et malformations 
renales. 

Parmi les anomalies observees dans le syndrome de 
Turner, celles qui constituent reellement un probleme 
sont la petite taille et la sterilite. Depuis peu, ces enfants 
peuvent etre traites par GH et ce traitement est pris en 
charge par les caisses primaires d’ assurance maladie. Le 
traitement substitutif par cetrogenes, puis par cestro- 
progestatifs, permet une croissance pubertaire normale, 
un developpement des seins, puis la survenue de mens- 
truations. Les parents ont besoin d’entendre que les 
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organes genitaux sont normaux, permettant une vie 
sexuelle normale et que le developpement pubertaire 
se fera normalement spontanement ou grace a un traite- 
ment. Le don d’ ovocytes pour fecondation in vitro per- 
met des grossesses. La prise en charge de ces problemes 
justifie le diagnostic precoce de syndrome de Turner, 
une information claire des parents puis de l'enfant 
devenue adolescente et le recours a une equipe specialisee. 

Indications therapeutiques 

Lorsque le retard pubertaire survient chez un patient 
suivi pour une pathologie connue, il conduit a essayer 
d’optimiser le traitement de cette pathologie. Lorsqu’il est 
secondaire a une anomalie hypothalamo-hypophysaire 
ou gonadique, il est une indication a un traitement sub- 
stitute par les steroides sexuels. Le but de ce traitement 
est d'induire un gain statural pubertaire, un developpement 
des caracteres sexuels secondaires puis une activite 
sexuelle normale a l’age adulte. Il est debute vers l’age de 
12 ans chez la fille et 13 ans chez le gar£on, en tenant 
compte de la demande de T adolescent. Il est mene en 
3 etapes : d’abord steroides sexuels a faible dose pour 
accelerer la vitesse de croissance sans faire progresser de 
maniere excessive la maturation osseuse ; puis, lorsque 
la taille adulte est proche ou atteinte, passage a une dose 
adulte et a un schema cyclique cestro-progestatif pour 
induire des menstruations chez la fille ; puis lorsqu’il y a 
souhait de fertilite, et que T anomalie est hypothalamo- 
hypophysaire et non gonadique, les steroides sexuels 
sont remplaces par un traitement qui a pour objectif 
d’induire l’ovulation chez la fille et de developper les 
tubes seminiferes chez le garcon. Il peut s’ agir d’un analogue 
de la LH-RH ou de V association de hMG ( human meno- 
pausic gonadotropin ) a effet FSH et de hCG a effet LH. 
Dans le retard pubertaire simple, qui touche essentiellement 
le gar£on, le developpement pubertaire se fait de maniere 
complete mais retardee. La question se pose de savoir 
s’il faut accelerer le developpement pubertaire. Dans 
notre experience, la petite taille et 1’ absence de develop- 
pement des caracteres sexuels sont souvent difficiles a 
tolerer sur le plan psychologique apres l’age de 15 ans. 
Cela est encore plus marque lorsque le retard pubertaire 
survient chez un gar£on qui a une petite taille constitu- 
tionnelle. Parallelement il a ete montre que, a condition 
d’etre utilisee a faible dose (environ l/10 e de la dose 
adulte) et selon un schema defini, le traitement par la 


testosterone n’induit pas de progression excessive de la 
maturation osseuse et done pas de reduction de la taille 
adulte. De plus, il permet de preserver la mineralisation 
osseuse. La decision de traitement par la testosterone 
depend du niveau de testosterone plasmatique. Elle est a 
prendre en service specialise. 

En conclusion, la prise en charge d’un adolescent qui a 
un retard pubertaire comporte: 1) la recherche d’une 
pathologie a l’origine de ce retard ; 2) la prise des deci- 
sions therapeutiques; 3) l’information de l’adolescent. 
En effet, la connaissance des elements suivants permet 
de mieux gerer le retard pubertaire : fonction des gonades, 
vie sexuelle normale; en cas d’ anomalie hypothalamo- 
hypophysaire, possibilite de fertilite; en cas d’ anomalie 
testiculaire, possibilite de mise en place de protheses 
testiculaires et de recours aux banques de sperme. ■ 

Pour en savoir plus 

Brauner R. Croissance pubertaire. Facteurs endocriniens.Ann Pediatr 

1995 ; 42 : 424 - 9 . 


Points Forts a retenir 


• Les caracteres sexuels apparaissent dans 95 % 
des cas entre 8 et 13 ans (moyenne 11,5 ans) 
chez la fille et entre 9 et 14 ans (moyenne 12,5 
ans) chez le garcon. 

• La puberte precoce est definie par le developpement 
des caracteres sexuels avant l’age de 8 ans chez 
la fille et de 9 a 10 ans chez le garcon. La puberte 
precoce centrale est, dans plus de 80 % des cas, 
idiopathique chez la fille et due a une lesion 
intracranienne chez le garcon. 

• Le retard pubertaire est defini par l’absence 
de developpement des caracteres sexuels 
au-dela de 13 ans chez la fille et de 14 ans 
chez le garcon. Chez la fille, il est le plus 
souvent du a une anomalie gonadique 
dans le cadre d’un syndrome de Turner. 

Chez le garcon, il s’agit dans plus de 80 % des cas 
d’un retard pubertaire simple. 
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